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Спадкові хвороби, складаючи значну долю всіх вроджених форм, вимагають особливого підходу через специфічність методів їх профілактики. У клінічній практиці найбільшу складність для встановлення нозоологічної форми захворювання представляють його синдромні форми. Не менш важлива проблема - генетична гетерогенність спадкових захворювань. Істотну роль в розвитку і частоти винекнення патологічних генів грає інбридинг, кровоспорідненість і ендогамність шлюбів, генна гетерогенність та полімарфізм.
Роль спадкових чинників у виникненні, протіканні та результаті природжених захворювань ЛОР-органів на сьогоднішній день повністю не вивчена. Вирішення цієї проблеми неможливе без широкого впровадження в практику лікувально-діагностичних установ методів клінічної генетики.
Існуючі проблеми етіології і патогенезу природжених і спадкових захворювань ЛОР-органів в умовах високого коефіцієнту інбридингу, клінічного поліморфізму, невстановленої генетичної гетерогенності, поширеності серед населення України, а також відсутність шляхів профілактичних заходів серед населення являються підставою для постановки питання про проведення  повномасштабних досліджень.
Метою нашої роботи було вивчити і проаналізувати літературні дані по генетичних аспектах захворювання  ЛОР-органів з тим, щоб надалі мати можливість ранньої діагностики і пошуку найбільш прийнятних шляхів лікування, а можливо і профілактики даної патології.
В даний час відомо більше 60 генів і близько 100 локусов, що асоціюються із спадковими формами втрати слуху, виникненням алергічних ринітів та риносинуситів.
Вивчення молекулярно-генетичної природи спадкових форм ЛОР-патології, як, втім, і інших спадкових захворювань, дозволило виявити феномен, який раніше лише передбачався. Це виявлення в одному гені мутацій, частину з яких обумовлюють домінантний, а інші – рецесивний тип наслідування захворювань.
Знайдені також приклади, коли мутації одного гену є причиною аутосомно-рецесивного і мітохондріального наслідування фенотіпів, що проявляються захворюваннями ЛОР-органів.
Генетична гетерогенність виявляється також в тому, що мутації в одному гені можуть давати клінічно різні фенотипи. Розуміння природи різних проявів генетичної гетерогенності може бути досягнуте лише тоді, коли наші уявлення про механізми молекулярно-біологічної, біохімічної та фізіологічної дії і взаємодії білків, синтез яких контролюється окремими генами, будуть значно повнішими, ніж в даний час.
Вивчення генетичної природи захворювань в оториноларингології є одним із ключових моментів пошуку найбільш ефективних шляхів лікування ЛОР-патології, адже дія на першопричину хвороби надасть більший ефект, ніж боротьба з її наслідками.


